患者，男性，54岁。主因"齿龈、皮肤出血、发热7 d"于2012年1月2日入院。查体：贫血貌，全身皮肤黏膜可见散在出血点及瘀斑，齿龈出血，心肺听诊未见异常，腹软，肝脾肋缘下未及。入院查血常规：WBC 8×10^9^/L，HGB 90 g/L，PLT 10×10^9^/L，RBC 2.5×10^12^/L；外周血涂片示早幼粒细胞占0.73；骨髓象：有核细胞增生活跃，异常早幼粒细胞占0.901，胞质中可见大量细小嗜天青颗粒，并可见Auer小体；POX染色强阳性；骨髓细胞免疫分型：P1门内细胞约91.0%，CD33^+^细胞85.5%，CD13^+^细胞42.9%，cMPO^+^细胞30.0%，CD38^+^细胞38.5%，CD117^+^细胞52.9%，CD34、HLA-DR及淋系抗原均未见表达。骨髓病理：增生极度活跃，粒系增生，以异常早幼粒细胞增生为主，呈弥漫或灶性分布，此类细胞体积大小不一，核多呈圆或椭圆形，部分核型有折叠扭曲，核染色质较细，核仁1\~2个，胞质量较多，大部分胞质中有红色颗粒。红系散在分布，未见巨核细胞。白血病相关基因：PML-RARα融合基因水平阳性，CBFβ-MYH11、WT1、NPM1、FLT3-ITD、AML-ETO等其他AML相关基因均阴性。染色体核型：46，XY，t（15；17）（q22；q21）\[14\]/46，XY\[6\]。根据以上实验室检查结果诊断为急性早幼粒细胞白血病（APL）（伴PML-RARα融合基因阳性）。危险分层中危，予全反式维甲酸（ATRA）联合DA方案：ATRA 20 mg，口服，每日2次，第1\~32天；柔红霉素（DNR）20 mg，第13\~15天；阿糖胞苷（Ara-C）100 mg，第8\~15天。诱导化疗后复查骨髓象：有核细胞增生活跃，早幼粒细胞占0.010，提示缓解骨髓象。给予DNR巩固治疗后复查PML-RARα融合基因阴性，先后予MA（米托蒽醌+Ara-C）、DA、三氧化二砷（ATO）、DA、MA、ATO、AA(阿克拉霉素+Ara-C)、ATO、ATRA+ATO方案巩固治疗，PML-RARα融合基因持续阴性。

2015年6月4日入院血常规：WBC 3.3×10^9^/L，HGB 63 g/L，PLT 23×10^9^/L。骨髓象：有核细胞增生活跃，原始粒细胞占0.100，早幼粒细胞占0.025，异常早幼粒细胞占0.040，WT1/ABL：6.74×10^3^/1.25×10^6^，NPM1、FLT3-ITD、PML-RARα融合基因等均阴性。染色体核型：46，XY\[21\]。诊断：骨髓增生异常综合征难治性贫血伴原始细胞增多（MDS-RAEB）Ⅱ型；予HA（高三尖杉酯碱+Ara-C）方案治疗后出院。2015年9月23日入院血常规：WBC 16.90×10^9^/L，HGB 63 g/L，PLT 36×10^9^/L，RBC 1.8×10^12^/L。骨髓象：有核细胞增生活跃，原始粒细胞占0.145，早幼粒细胞占0.155，异常早幼粒细胞占0.020。RQ-PCR检测：CBFβ-MYH11融合基因阳性，WT1/ABL：6.74×10^4^/1.25×10^6^，NPM1、FLT3-ITD、PML-RARα等急性髓系白血病（AML）相关基因均阴性。染色体核型：47，XY，inv6（p13q22），+22\[20\]。诊断为APL转化为CBFβ-MYH11融合基因阳性的AML-M~4~。予地西他滨（DAC，35 mg第1\~3天）+MA方案（米托蒽醌5 mg，第4\~6天；Ara-C 35 mg每12 h 1次，第4\~10天）诱导治疗后达完全缓解（CR），后予DAC+MA、DAC+CAG、DAC+DA方案治疗后，CBFβ-MYH11融合基因转为阴性。

[^1]: 刘金霞（现在石家庄平安医院血液科，050021）
